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4.4. Relations entre le génotype et le phénotype 


Le phénotype résulte de l'interaction entre le génotype et l'environnement. 
Pour certains caractères, la part prise par l'environnement est négligeable alors que pour d'autre elle peut être 


prépondérante: 


Exemples: - dans le système des groupes sanguins ABO ou rh+/rh., la part de l'environnement est inexistante. 
- le nombre des facettes des yeux de la drosophile fluctue en fonction de la température. 


Contrairement à ce qui a été vu précédemment, à un génotype déterminé ne correspond pas toujours un 
phénotype unique. 


4.4,1.Pénétrance. 

| peut arriver que les individus porteurs des allèles mutés ne représentent pas le phénotype muté. Certains gènes se 

comportent comme s'ils étaient, par rapport à un allèle déterminé, dominants chez certains individus, récessifs chez 

d'autres. 

Exemple : /a polydactylie 
Chez l'homme, la polydactylie (présence de doigts 
surnuméraires) est déterminée par un gène 
dominant : cela se traduit par le fait que tout individu 
atteint a au moins un parent atteint. Mais il arrive, 
dans certaines familles chez lesquelles sévit cette 
anomalie, que le caractère « saute » une génération : 

-un individu atteint est issu de deux parents sains, mais 
l'un de ses grands-parents est atteint. || faut admettre 
que l'un des parents possède, à l'état hétérozygote, le 
gène responsable, sans présenter l'anomalie : chez cet 
individu exceptionnel, /e gène, normalement 
dominant, se présente comme s'il était récessif. On dit 
de tels gènes qu'ils ont une pénétrance incomplète. 
Les faits de pénétrance incomplète semblent 


Exemple : Chez l'homme, un allèle dominent provoquent | déformation de la relativement fréquents dans l'espèce humaine. 
maln qui ressemble alors 8 une pince (ectrodectylle} 8 une pénétrance de 70%. 


Penetrance incomplète 





individu nécessairement porteur 





La pénétrance est le taux d'individus présentant le phénotype associé à un génotype donné dans des conditions 
données. 
Pénétrance = nbre de sujets phénotypiquement atteints 
nbre de sujets porteurs de la mutation. 





La pénétrance varie de 0 (ou 0 %) à 1 (ou 100 %). : 
*  Sila pénétrance est complète (pénétrance=1), tous les individus porteurs de la mutation seront malades. 
%  Sila pénétrance est incomplète (pénétrance<1), un sujet porteur de la mutation pourra ne présenter aucun 
signe de la maladie. 
Exemple : Sile phénotype [Bleu] est associé au génotype B/B 
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7 individus sur 10 de génotype B/E sont bleus, la pénétrance est de 70% 
La pénétrance incomplète est due à l'influence d’autres gènes (modlificateurs) et de l’environnement. On peut 
observer des sauts de génération (c’est-à-dire des générations où personne ne déclare les symptômes de la 
maladie bien que les individus soient porteurs de la mutation alors que leurs enfants porteurs de la même 
mutation seront eux atteints). La pénétrance d'un gène peut aussi varier en fonction d'autres paramètres: l'âge 
(par ex: la pénétrance du gène responsable de la chorée de Huntington est de 0 à la naissance, de 50% vers 40 
ans et de 100% vers 70 ans) ou le sexe. 
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4.4.2. Expressivité: 

Pour certains allèles, on constate que différents individus ayant les mêmes allèles peuvent exprimer une gamme 
de phénotype. Un allèle morbide peut s'exprimer par des signes cliniques différents d'un individu à l'autre. Chez 
la souris, d'un gène my qui détermine chez les homozygotes my my toute une série d'anomalies portant sur le 
cerveau, les yeux, les reins, les membres, etc. ; certains individus présentent des anomalies du cerveau, d'autres 
des anomalies des yeux, etc., mais aucun ne présente toutes les anomalies possibles : le gène my ne s'exprime 
pas toujours de la même façon. 











Expressivité variable Cette variabilité est due à des facteurs 
“à | | | «® | environnementaux présents pendant le 
| cr € développement de l'organisme ou à l'interaction 
on” des gènes (présence d'autres allèles dans le génome 
HAS ar qui interférent avec l'allèle étudié pour en varier les 
® à 5 | effets). 
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Exemple : Lea couleur du pelage 
chez le chien besgle (allèle $e) 





L’expressivité d'un génotype pour chaque individu est le degré variable d'expression de son génotype. Elle 
mesure l'intensité du phénotype. Si l'expressivité est forte on dit que le phénotype est bien exprimé. Une 
maladie à expressivité variable peut avoir une pénétrance complète ou incomplète. 
e  Dominance incomplète a une expressivité variable; 
e  L’expansion de triplets répétés. Lors de la formation des 
gamètes, le nombre de triplets augmente (ces répétitions | 
forment « les épingles à cheveux » ce qui aboutit à des La taille : a de di 
erreurs de la réplication et à l'insertion plus d'exemplaires POP NRER ORNE 
du triplet qu'il n'en faut) surtout chez l'homme (mécanisme 
reste mal compris). Plus le nombre de triplets augmente, 
plus la manifestation n'est précoce et plus l'atteinte est forte. 
Les manifestations augmentent de génération en génération. 


9. 





amorce À - Motif répété CAG 





* amorce B 


sujet Sujets atteints (l'atteinte est 


sairl plus forte pour ceux qui samil 
0 plus à droite car le nombre 
de répétitions est plus élevé) 
Exemples : 
Prédisposition à certains cancers. Certains individus porteurs de ces allèles développeront rapidement plusieurs cancers 


(expressivité forte) alors que d'autres individus ne développeront un cancer que tardivement expressivité faible). 


La polydactylie a une expressivité variable: le nombre de membres touchés peut varier. 


La neurofibromatose .Cette maladie est caractérisée par 
le fait que 50 % des individus présentant un phénotype | | 
dominant ne l'ont pas reçu d'un parent mais ont muté. 3 fa 
La pénétrance reste incomplète. Une expressivité "T 
variable se manifeste par: 2 
- des taches sur la peau 

- des petites tumeurs cutanées, bénignes ou malignes 
- des troubles du système nerveux central 

- une dégénérescence des muscles. 
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14 OO do à 
La dystrophie myotonique de Steinert, l'expression est 1 $ 4 5 + 10 11 


augmentée si le gène vient de la mère. 


D nophiris CE Microphiolmie 





Fénétrance = 0,8 + fréquence enfant attelnt = 0,5 x 0,8 = 0,4 


